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Maladies rares. Une hyperlaxite articulaire physiologique existe chez 
plus de 5 % de la population. Si les maladies hereditaires du tissu conjonctif 
sont rares, il importe de ne pas meconnattre la possibility d’un syndrome 
d’Ehlers-Danlos devant la decouverte d’une hyperlaxite articulaire. 

Hyperlaxite articulaire : 
quand evoquer un syndrome 
d’Ehlers-Danlos ? 


V ariable selon l’age, le sexe 
(plus frequente chez les 
filles et les femmes), et 
l’etlmie, l’hyperlaxite 
designe une capacity d’extension 
ou de flexion des articulations au- 
dela des limites de la nor male 1 ' 2 qui, 
comme pour d’autres variables 
quantitatives determinees geneti- 
quement, sont definies statistique- 
ment (± 2 ecarts-types). 

L’hyperlaxite est-elle 
cliniquement confirmee ? 

Pour la confirmer ou non, des tests 
cliniques simples sont utilisables, 
tels que le score de Beighton (ta- 
bleau 1 qui consiste en une serie de 
neuf manoeuvres cliniques (fig- 1) 
cotant chacune pour 1 point. 1 Chez 
l’adulte, un score superieur ou egal 
a 5 doit faire evoquer le diagnostic 
de syndrome d’Ehlers-Danlos. Un 
score inferieur a 4 ne doit toutefois 
pas le faire systematiquement recu- 
ser si des antecedents d’hyperlaxite 
articulaire peuvent etre clairement 
documentes. Une difficulty est en 
effet la possible diminution du score 
de Beighton avec les annees chez 
certains patients atteints de syn- 
drome d’Ehlers-Danlos hypermo- 
bile en raison d’un enraidissement 
progressif notamment de la colonne 
vertebrale, du fait d’une arthrose 
precoce, ainsi que de la limitation 
fonctionnelle liee aux douleurs 
pouvant empecher de tester avec 
exactitude certaines amplitudes 
articulaires. 


Chez l’enfant, il est difficile de parler 
d’hyperlaxite avant l’age de 6 ans et, 
s’il n’y a pas de consensus definiti- 
vement valide, il est habituel compte 
tenu de la plus grande souplesse 
des enfants de retenir un score supe- 
rieur a 6, voire 7 points, pour evoquer 
le diagnostic. 3 

Le degre de mobility articulaire peut 
egalement etre apprecie par le score 
de Bulbena, moins usite, consistant 
en des manoeuvres passives de 
9 articulations (tableau 2). Un point 
supplementaire est accorde en cas 
de presence d’ecchymoses cutanees, 
ce score variant done de 0 a 10. Une 
hypermobilite articulaire est rete- 
nue en cas de score superieur ou 
egal a 5 chez les filles et superieur 
ou egal a 4 chez les garqons. 4 

L’hyperlaxite est-elle 
isolee ou associee 
a d’autres signes ? 

L’hyperlaxite articulaire confirmee, 


un examen clinique cible est alors 
necessaire : 

- sur le plan locomoteur, a la re- 
cherche d’une luxation congenitale 
de la hanche, d’un pied-bot varus 
equin congenital, d’antecedents de 
chutes et/ou d’entorses frequentes 
dans l’enfance temoignant d’une 
instability articulaire, de luxations 
a repetition, ou un d’un affaissement 
des voutes plantaires ; 

- sur le plan cutane, l’hyperelasticite 
s’objective par des manoeuvres d’eti- 
rement de la peau au-dela des limites 
de la normale, au niveau de la face 
anterieure des avant-bras et des faces 
laterales du cou. Dans la forme clas- 
sique du syndrome d’Ehlers-Danlos, 
une fragility cutanee, un retard de ci- 
catrisation, des cicatrices dystro- 
phiques, des tumeurs molluscoldes, 
et des papules piezogeniques* peuvent 
etre observes. 1 ' 5 La texture de la peau 
est veloute e et douce, en particulier au 
niveau des paumes des mains. »> 


SCORE DE BEIGHTON 

Articulations 

Signe a rechercher 

Metacarpo-phalangienne des pouces 

Apposition passive jusqu'au contact 
avec I'avant-bras 

Metacarpo-phalangienne des auriculaires 

Extension passive superieure a 90° 

Coudes 

Recurvatum superieur a 10° 

Genoux 

Recumtum superieur a 10° 

Rachis 

Flexion de la colonne vertebrale, 
paumes des mains a plat sur le sol 


Tableau 1. 
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Figure 1 . Score 
de Beighton. 

A. Apposition 
passive du pouce 
sur la face 
anterieure 

de I’avant-bras 
(un point pour 
chaque main). 

B. Dorsiflexion 
du 5 e doigt 
au-dela de 90° 
(un point pour 
chaque main). 

C. Hyperextension 
des coudes 
au-dela de 10° 
(un point pour 
chaque coude). 

D. Genu 
recurvatum 
superieur 

a 10° (un 
point pour 
chaque genou). 

E. Flexion 
anterieure 

du tronc avec 
les genoux 
en extension 
permettant de 
poser les paumes 
des mains 
a plat sur le sol. 
Un score > 5 
signe une 
hyperlaxite 
articulaire. 



Le patient doit etre interroge sur 
l’existence d’une asthenie et de 


tatique) et des troubles de la pro- 
prioception sont parfois rapportes, 6 
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douleurs aigues et chroniques, en 
faisant preciser leur topographie, 
leur periodicite et leur reponse a 
differents traitements antalgiques. 
Des symptomes associes tels que 
des cephalees, des troubles digestifs 
(diverticulite), destendinites et bur- 
sites, un syndrome de tachycardie 

la question d’une association fortuite 
ou de l’appartenance authentique 
de ces symptomes au phenotype 
du syndrome d’hypermobilite arti- 
culaire (benin) restant a preciser. 

Les syndromes d’Ehlers-Danlos ne 
s’accompagnent pas de retard psy- 
chomoteur dans leur phenotype. Un 

bile (ancien type III) qui, dans l’expe- 
rience du Centre de reference de la 
maladie de Fabry et des maladies 
hereditaires du tissu conjonctif, rend 
compte de plus de 70 % des observa- 
tions. 11 faut cependant souligner les 
tres nombreux cas ou le diagnostic 
de syndrome d’Ehlers-Danlos hyper- 

* Piezogeniques : 
papules mollasses 
de couleur chair. 

orthostatique paroxystique, une 
dysautonomie (dysfonctionnement 
du systeme nerveux autonome avec 
au l er plan une hypotension orthos- 

cas particulier est done represente 
par l’existence d’une hyperlaxite 
articulaire syndromique associee a 
un retard global du developpement 

mobile est porte par exces devant des 
patients en desherence de diagnostic, 
cela parfois meme en l’absence 
d’hyperlaxite articulaire. 
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ou a une deficience intellectuelle. 
Compte tenu de la frequence elevee 
de l’hyperlaxite articulaire chez les 
enfants atteints de certaines mala- 
dies genetiques, la presence d’un 
retard global du developpement 
doit conduire a rechercher un diag- 
nostic autre que celui de syndrome 
d’Ehlers-Danlos et notamment un 
syndrome microdeletionnel (locus 
6q27...) ou une microduplication a 
travers la realisation d’une analyse 
chromosomique sur puce a ADN 
(ACPA), examen complementaire de 
premiere intention chez les enfants 
ayant une hyperlaxite associee a une 
deficience intellectuelle. 7 

L’hyperlaxite observee 
s’integre-t-elle 
dans un syndrome 
d’Ehlers-Danlos ? 

Les syndromes d’Ehlers-Danlos 
sont des maladies hereditaires rares 
du tissu conjonctif affectant la 
biosynthese et/ou la structure des 
collagenes et/ou des proteogly- 
canes. 5 II en existe plusieurs formes 
cliniques classees selon la nosologie 
de Villefranche, 8 qui meriterait 
d’etre revisee du fait de l’identifi- 
cation recente de nouveaux genes 
(TNXB, B3GALT6, B4GALT7, 
CHST14, FKBP14, FLNA...) respon- 
sables de variants rares de syn- 
dromes d’Ehlers-Danlos impliquant 
en particulier le metabolisme des 
proteoglycans (tableau 3). 

Les signes cliniques les plus carac- 
teristiques des six principaux types 
de syndrome d’Ehlers-Danlos sont 
presentes dans le cadre de la classi- 
fication de Villefranche (tableau 4), en 
insistant sur la prevalence elevee du 
syndrome d’Ehlers-Danlos hypermo- 
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SCORE DEBULBENA 

Membres superieurs 

Pouce 

Apposition passive du pouce jusqu'a < 21 mm de I’avant-bras 

Articulation metacarpo-phalangienne 

La paume de main reposant sur la table, dorsiflexion passive du 5 e doigt (auriculaire) > 90° 

Coude 

Hyperextension passive du coude > 10° 

Epaule 

Rotation externe de I’epaule : avec le membre superieur touchant le corps et le coude a 90°, 
I’avant-bras est amene en rotation externe > 85° dans le plan sagittal (ligne de I’epaule) 

Membres inferieurs 

Position couchee sur le dos 

Hanche 

Abduction passive de la hanche > 85° 

Rotule 

Hypermobilite de la rotule : en maintenant d’une main I’extremite proximale du tibia, 
la rotule peut etre largement mobilisee lateralement 

Cheville et pied 

Une dorsiflexion passive excessive du pied sur la cheville peut etre obtenue 

Articulation metatarso-phalangienne 

La flexion dorsale du gros orteil sur la diaphyse du premier metacarpien est > 90° 

Membres inferieurs 

Position couchee sur le ventre 

Genou 

Hyperflexion du genou : la flexion du genou autorise le talon a toucher la fesse 

General 

Presence ou absence d’ecchymoses 

1 point pour la presence d’ecchymoses 


Tableau 2. Notes : 1 point par articulation hypermobile. Un score > 5 chez les femmes et a 4 chez les hommes est en faveur d’une hyperlaxite. 


VARIANTS RARES DE SYNDROMES D’EHLERS-DANLOS 
(OU PATHOLOGIES HEREDITAIRES DU TISSU CONJONCTIF APPARENTEES) 

Variant 

Heredite 

Gene(s) 

Association avec un deficit en 21-a-hydroxylase 

AR 

TNXB , CYP21A2 

Association a un syndrome de Gilles de la Tourette 

AD 

HOC 

Association avec une parodontite 

AD 

Non connu 

Association avec des heterotopies peri-ventriculaires 

DLX 

FLNA 

Syndrome de la cornee fragile (type 1) 

AR 

ZNF4B9 

Syndrome de la cornee fragile (type 2) 

AR 

PRDM5 

SED avec atteinte valvulaire cardiaque 

AR 

COL1A2 

Classique avec rupture arterielle 

AD 

COL1A1 

Forme frontiere SED/osteogenese imparfaite 

AD 

COL1A1, C0L1A2 

SED du a une micro-deletion au locus 6q27 

Sporadique /AD 

Microdeletion 6q27 

SED de type cyphoscoliotique avec myopathie et surdite 

AR 

FKBP14 

- avec contractures musculaires (type 1) 

AR 

CHST14 

- avec contractures musculaires (type 2) 

AR 

DES 

Forme progeroide de SED 

AR 

B4GALT7 

SED avec dysplasie 

AR 

SLC39A13 

Deficit en tenascine-X 

AR, AD (?) 

TNXB 

Tableau 3. AD : autosomique dominante ; AR : autosomique recessive 

; DLX : dominant lie a I’X ; SED 

: syndrome d’Ehlers-Danlos. 
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PRINCIPAUX SIGNES CLINIQUES DES DIFFERENTS SYNDROMES D’EHLERS-DANLOS 

EXPOSES SELON LA N0S0L0GIE DE VILLEFRANCHE (1997) MODIFIEE* 

Type (frequence) 

Criteres majeurs 

Criteres mineurs 

Classique (15 %) 

Hyperextensibilite cutanee 

Cicatrisation atrophique 

Hypermobilite articulaire 

Peau veloutee 

Pseudo-tumeurs molluscoi'des 

Spheroi'des sous-cutanes 

Luxations 

Hypotonie musculaire 

Complications dues a la fragilite tissulaire (hernies, prolapsus) 
Histoire familiale 

Hypermobile (70 %) 

Hypermobilite articulaire generalisee +++ 

Peau hyperextensible 

Luxations recidivantes 

Douleurs chroniques avec paroxysmes 

Antecedents familiaux 

Vasculaire (5-10 %) 

Peau fine et translucide 

Rupture arterielle/intestinale/uterine 

Ecchymoses etendues 

Facies caracteristique 

Acrogeria 

Hyperlaxite des petites articulations 

Ruptures musculaires et tendineuses 

Pied-bot varus equin 

Varices precoces 

Fistule carotido-caverneuse 

Pneumo- ou hemopneumothorax 

Antecedents familiaux 

Mort subite inexpliquee chez un parent proche 

Cyphoscoliotique (< 5 %) 

Hypotonie congenitale 

Scoliose congenitale et progressive 

Fragilite de la sclere et rupture du globe oculaire 

Fragilite cutanee, cicatrices atrophiques 

Ecchymoses frequentes 

Ruptures arterielles 

Morphotype marfanoTde 

Microcornee 

Osteopenie severe 

Antecedents familiaux 

Arthrochalasique (< 2 %) 

Luxation congenitale de hanche bilaterale 

Hyperextensibilite cutanee 

Fragilite des tissus, cicatrices atrophiques 

Ecchymoses frequentes 

Hypotonie musculaire neonatale 

Cyphoscoliose 

Dermatosparaxis (< 2 %) 

Fragilite cutanee severe 

Texture de peau douce 

Ecchymoses faciles 

Rupture prematuree des membranes 

Hernies (inguinales et ombilicales) 


Tableau 4. * Plusieurs variants rares de syndrome d’Ehlers-Danlos identifies et desormais caracterises au plan moleculaire ne figurent pas dans la classification 
de Villefranche. 


QUELLE TRANSMISSION 
GENETIQUE? 

Les syndromes d’Ehlers-Danlos sont 
le plus souvent des affections de 
transmission genetique autoso- 
mique dominante. L’existence d’an- 
tecedents familiaux est done un ar- 
gument additionnel important en 
faveur du diagnostic. Les antece- 
dents familiaux peuvent toutefois 
manquer puisqu’un pourcentage 


significatif des cas diagnostiques 
a l’age adulte apparaissent spora- 
diques, possiblement dus a des mu- 
tations de novo (meme si, comme 
pour d’autres affections genetiques 
autosomiques dominantes, une pe- 
netrance incomplete ou une expres- 
sivite variable de la maladie ne 
peuvent etre exclues). L’absence 
d’identification d’un ou plusieurs 
genes du syndrome d’Ehlers-Danlos 


hypermobile plusieurs annees 
apres l’emergence du sequenqage 
de nouvelle generation (sequengage 
massivement parallele) souleve des 
interrogations et doit faire consi- 
derer, outre l’hypothese precedem- 
ment evoquee d’un surdiagnostic, 
celle d’une heredite multifactorielle, 
le phenotype resultant alors de 
l’interaction de differents genes 
de susceptibilite (locus de caracteres 
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AUTRES SYNDROMES GENETIQUES AVEC HYPERLAXITE ARTICULAIRE 

Nom 

Autres symptomes 

Osteogenese imparfaite 

Fractures osseuses multiples, petite taille 

Syndrome de Marfan 

Grande taille, myopie, scoliose 

Syndrome de Larsen 

Traits du visage caracteristiques : arete nasale plate, hypertelorisme, eventuellement fente palatine 

Dystrophie musculaire congenitale d’Ullrich 

Faiblesse musculaire generalisee, multiples contractures des articulations proximales, palais ogival 

Syndrome de I’X fragile 

Retard des acquisitions motrices et/ou du langage, macro-orchidie, bosses frontales 

Syndrome de Daish-Hardman-Lamont 

Grande taille, hydrocephalie, cyphose dorso-lombaire 

Syndrome de Stickler 

Vitreo-retinopathie, sequence de Pierre Robin, atteintes osseuses, surdite neurosensorielle 

Syndrome de Loeys-Dietz 

Anevrismes aortiques, hypertelorisme, fente palatine, luette bifide, tortuosite arterielle generalisee 

Maladie de Morquio 
(mucopolysaccharidose de type 4) 

Deformations squelettiques : platyspondylie, cyphose, scoliose, pectus carinatum , genu valgum , deformation des os 
longs 

Trisomie 21 

Deficience intellectuelle, hypotonie musculaire 

Particularites morphologiques caracteristiques : fentes palpebrales en haut et en dehors, epicanthus, nuque plate, 
visage rond, nez petit, pli palmaire unique bilateral 


Tableau 5. 


quantitatifs) et non d’une maladie 
monogenique. Les arbres genealo- 
giques que nous avons pu reconsti- 
tuer au sein du centre de reference 
supportent cette hypothese en ne 
retrouvant pas toujours les criteres 
de l’heredite mendelienne autoso- 
mique dominante mais en identifiant 
au sein des families plusieurs appa- 
rentes ayant tout ou partie des symp- 
tomes du syndrome d’Ehlers-Danlos 
de type hypermobile avec une varia- 
bilite d’expression notable. 

FORME CLASSIQUE : 

LA TRIADE DIAGNOSTIQUE 

Le diagnostic de syndrome 
d’Ehlers-Danlos classique (anciens 
types I et II) est aise, essentiellement 
base sur une triade diagnostique 
associant hyperlaxite articulaire, 
hyperelasticite cutanee (fig. 2A et 2B) 
et cicatrisation dystrophique 
(fig.2C). 59 Le diagnostic de cette forme 
genetique autosomique dominante 
est done essentiellement clinique 
et ne necessite pas forcement le 
genotypage des genes impliques 
(COL5A1, COL5A2) qui codent deux 
des trois chaines du collagene de type 
V, aucune mutation de COL5A3 
n’ayant ete rapportee a ce jour. Des 
cas rares de syndrome d’Ehlers- 


Danlos classique autosomique reces- 
sif ont ete attribues a des mutations 
homozygotes ou heterozygotes 
composites du gene TNXB codant 
la tenascine, une proteine de la 
matrice extracellulaire. 10 
Le syndrome d’Ehlers-Danlos hyper- 
mobile (ancien type III) semble etre 
le plus frequent de ces syndromes 
meme s’il reste une maladie rare 
dont la prevalence est classiquement 
estimee entre 1/20 000 et 1/5 000 selon 
que l’on integre ou non le syndrome 
d’hypermobilite articulaire familial. 
Son diagnostic de certitude est diffi- 
cile en l’absence de test genetique (en 
dehors des rares cas d’haplo-insuf- 
fisance pour TNXB) 11 et d’une defini- 
tion de la maladie admise par tous. 
II convient done de s’appuyer sur les 
criteres diagnostiques publies et 
communement admis, 6 ' 8 ' 9 ' 12 en evi- 
tant les surdiagnostics. II existe dans 
la litterature une controverse sur le 
spectre clinique du syndrome hyper- 
mobile, certains auteurs utilisant les 
criteres diagnostiques historiques 12 
rappeles dans la classification de 
Villefranche, 8 d’autres privilegiant 
l’hypothese d’un continuum clinique 
avec le syndrome d’hypermobilite 
articulaire. 13 ' 14 Cela justifie une re- 
flexion sur les criteres diagnostiques 


du syndrome d’Ehlers-Danlos hyper- 
mobile. Si plusieurs symptomes ont 
pu etre occultes lors de la description 
initiale du syndrome et doivent de- 
sormais etre pris en compte (en par- 
ticular l’asthenie et les douleurs 
chroniques), et si d’autres signes 
(troubles de la proprioception, ar- 
throse precoce...) nous semblent 
pouvoir etre consideres dans le 
phenotype, aucun niveau de preuve 
fort ne justifie que ce diagnostic 
soit retenu devant une constellation 
disparate de troubles somatoformes 
ou de manifestations psychosoma- 
tiques observes par exemple dans 
la fibromyalgie, une affection dis- 
tincte avec centralisation de la dou- 
leur, ne comportant pas d’hyperla- 
xite articulaire, qu’il convient de 
formellement distinguer du syn- 
drome d’Ehlers-Danlos hypermobile 
avec lequel elle ne doit aucunement 
etre confondue. 15 

L’ecoute et l’examen clinique du 
patient sont pour cela essentiels, 
en s’attachant a faire preciser a 
l’anamnese les signes et symptomes 
et les caracteristiques de la douleur 
et en evaluant soigneusement les 
amplitudes articulaires. II est a 
noter que la symptomatologie 
du syndrome d’Ehlers-Danlos »> 
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Figure 2. Hyperlaxite cutanee. A et B. Hyperextensibilite cutanee chez des patients atteints de syndrome d’Ehlers-Danlos*. 

C. Cicatrices papyracees et dystrophiques chez une patiente atteinte de syndrome d’Ehlers-Danlos classique (ancien type I). 

* la face d’extension des articulations comporte un exces de peau et ne doit pas etre privilegiee pour la recherche de I’hyperextensibilite 
cutanee qu’il est preferable de rechercher a la face anterieure de I'avant-bras. 
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hypermobile semble se modifier avec 
les ages de la vie et certains patients 
ont a l’age adulte une arthrose pre- 
coce et un enraidissement de leur 
colonne vertebrale mais rapportent 
a l’anamnese l’existence d’une hyper- 
laxite dans l’adolescence ou l’age 
adulte jeune. 

L’HYPERLAXITE N’EST 
PAS TOUJOURS PRESENTE 
DANS LE SYNDROME 

D’EHLERS-DANLOS 

Dans le syndrome d’Ehlers-Danlos 
vasculaire (ancien type IV), l’hyper- 
laxite n’est pas au premier plan et 
cette forme, caracterisee par des 
complications arterielles (dissec- 
tions, anevrismes) et digestives (per- 
forations coliques) graves, 16 n’est 
pas a veritablement considerer dans 
le diagnostic differentiel d’une hy- 
perlaxite articulaire, meme si les 
articulations des doigts et parfois 
l’articulation de l’epaule peuvent 


presenter un certain degre de laxite. 
Le genotypage du gene COL3A1 
codant le collagene de type III dont les 
mutations heterozygotes sont respon- 
sables du syndrome d’Ehlers-Danlos 
vasculaire, permet de confirmer le 
diagnostic clinique. 1718 

L’hyperlaxite est-elle 
syndromique d’une autre 
maladie genetique ? 

Un grand nombre de maladies gene- 
tiques comporte une hyperlaxite 
articulaire dans leur tableau clini- 
que (syndrome de l’X fragile...), la 
presence de signes et symptomes 
additionnels permettant alors 
d’orienter le diagnostic. Une liste 
non exhaustive de ces pathologies 
est presentee dans le tableau 5. 

EVITER L’ERRANCE DIAGNOSTIQUE 
ETTHERAPEUTIQUE 

Une hyperlaxite articulaire confir- 
mee doit faire considerer l’hypothese 


d’un syndrome d’Ehlers-Danlos, 
notamment de type hypermobile. 
Cette maladie ne dispose pas a 
l’heure actuelle de traitement etio- 
logique specifique et sa prise en 
charge reste mal codifiee en l’ab- 
sence de recommandations de 
bonnes pratiques cliniques, d’essais 
cliniques controles ou d’un protocole 
national de diagnostic et de soins. 
Elle associe la reeducation (mede- 
cine physique et de readaptation), 
la prevention, l’appareillage et le 
traitement des douleurs. Une orien- 
tation precoce vers un service de 
genetique, de rhumatologie et/ou de 
medecine physique et readaptation 
est essentielle pour eviter Terrance 
diagnostique et therapeutique, et 
aider a prevenir les complications. 
Parallelement il importe de ne pas 
surdiagnostiquer le syndrome 
d’Ehlers-Danlos hypermobile dont 
la confirmation diagnostique exige 
en principe un score de Beighton 
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super ieur ou egal a 5 attestant de l’hy- 
perlaxite articulaire et une hypere- 
lasticite cutanee. 12 On s’attachera en 
particulier a eliminer une fibromyal- 
gie 15 et/ou un syndrome d’hyper- 
mobilite articulaire, defini par les 


criteres de Brighton modifies et 
souvent accompagne (ou a l’origine) 
d’une riche symptomatologie ex- 
tra-articulaire (douleurs chroniques 
musculo-squelettiques, cephalees, 
troubles digestifs, dysautonomie ...), 


de determinants psycho-sociaux et 
d’un abaissement du seuil de la dou- 
leur, qui n’obeit pas aux regies de 
l’heredite Mendelienne autosomique 
dominante et n’est pas une maladie 
rare. 19 ® 


RESUME HYPERLAXITE ARTICULAIRE : 
QUAND EVOQUER UN SYNDRUME 
D’EHLERS-DANLOS ? 

Variable selon I’ethnie, I'age et le sexe, I'hyperlaxite articu- 
laire designe une capacite d'extension nu de flexion des 
articulations au-dela des limites de la nnrmale. Le score de 
Beighton (allant de 0 a 9) permet de confirmer ou d'ecar- 
ter I'hyperlaxite ; chez I’adulte, le diagnostic de syndrome 
d'Ehlers-Danlos est evoque devant un score superieur ou 
egal a 5. Les syndromes d'Ehlers-Danlos sent des maladies 
hereditaires du tissu conjonctif, de transmissinn genetique 
le plus souvent autosomique dominante, affectant la bio- 
synthese et/ou la structure des collagenes ou des proteo- 
glycanes, L'association de I’hyperlaxite articulaire a des 
entorses et luxations a repetition, une peau fine avec ten- 
dance aux ecchymoses, des douleurs chroniques et une 
asthenie marquee, peut permettre de distinguer un syn- 
drome d'Ehlers-Danlos hypermobile (ancien syndrome 
d'Ehlers-Danlos de type III) d’une hyperlaxite articulaire 
physiologique. L'existence d’antecedents familiaux est un 
argument additionnel en faveur du diagnostic meme si des 


cas apparemment sporadiques peuvent s’observer. La prise 
en charge est difficile et mal codifiee en raison de I’absence 
d'essais therapeutiques controles et de recommandations 
de bonnes pratiques cliniques. Elle associe la prise en 
charge de la douleur a une orientation precoce vers un 
service de genetique de medecine physique et readaptation 
et/ou de rhumatologie, essentielle pour eviter Lerrance 
diagnostique et prevenir les complications. 

JOINT HYPERMORILITY: 
WHEN TO EVOKE EHLERS-DANLOS 
SYNDROME? 

Variable with age, gender and ethnicity, joint hyperlaxity 
refers to an increased capacity of extension or flexion of 
the joints beyond normal limits. The Beighton score is used 
to confirm or exclude hyperlaxity. While a Beighton score 
under 5 should not always lead to exclude the diagnosis 
of Ehlers-Danlos syndrome (EDS), a positive scoring of 5 
or more (generalized joint hypermobility) is usually re- 
quired in adults to consider the diagnosis. Ehlers-Danlos 
syndromes are a group of inherited disorders of connective 


tissue affecting the biosynthesis and/or structure of col- 
lagens or proteoglycans. Various clinical forms have been 
described. The association of joint hyperlaxity with joint 
sprain, joint subluxation/dislocation, chronic pain and 
fatigue may help to distinguish between the hypermobile 
type of Ehlers-Danlos syndrome (formely known as 
Ehlers-Danlos type III) and the joint hypermohility syn- 
drome, although both conditions are sometimes seen as 
a continuum. The existence of a family history is an ad- 
ditional criteria in favor of the diagnosis of Ehlers-Danlos 
syndrome, although some cases appear sporadic, likely 
due to incomplete penetrance and/or variable phenotypic 
expression. Ehlers-Danlos syndrome do not have any 
specific etiological treatment. The management is poorly 
systematized due to the absence of controlled clinical trials 
or good clinical practice recommendations. Patients should 
be seen in a department of genetics, physical medicine 
and rehabilitation or rheumatology to avoid the diagnostic 
odyssey and help preventing disease complications. Phy- 
sical rehabilitation and pain management can play a va- 
luable role. 
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